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Uus teadusdoktor Binh Ho Duy
15. juunil 2017 kaitses Binh Ho 
Duy arstiteaduse filosoofiadoktori 
väitekirja „Osteogenesis imperfecta 
in Vietnam“. Juhendajad olid dotsent 
ja vanemteadur Katre Maasa lu 
ning dotsent ja vanemteadur Aare 
Mär tson Tar tu Ül ikool ist n ing 
professor ja juhtiv teadur Sulev 
Kõks Tartu Ülikoolist. Oponeeris 
professor Li Felländer-Tsai Stock-
holmi Karolinska Instituudist.
Osteogenes i s  imper fec ta on 
haruldane geneetiline haigus, mida 
iseloomustavad luude väike mass, 
sagedased luumurrud ja skeleti 
deformatsioonid. Haigus on tuntud 
ka kui nn habraste luude haigus. 
Haiguse raskus varieerub kergest 
vormist kuni letaalseni. Lisaks luude 
haprusele ja deformatsioonidele 
võivad esineda sinised skleerad, 
lühike kasv, hammaste denti ini 
kahjustus ja kuulmislangus. Umbes 
90%-l osteogenesis imperfecta juhtu-
dest tekib haigus kollageeni geenide 
mutatsioonist. Osteogenesis imper-
fecta patogenees ja geneet i l ine 
olemus ei ole aga täielikult teada. 
Samuti pole leitud seoseid osteoge-
nesis imperfecta geneetiliste mutat-
sioonide ja haiguse raskusastme, soo 
või etniliste rühmadega.
Varem osteogenesis imperfecta’t 
Vietnamis uuritud ei ole. Doktoritöö 
eesmärk ol i k ir jeldada ha iguse 
esinemist ja kli inil isi tunnuseid 
ning uurida kol lageeni geenide 
mutatsioone Vietnami patsientidel.
Patsientide leidmiseks kontak-
teerusid uurijad kõigi haiglate, 
tervisekeskuste ja patsiendiühen-
dustega. Uuringusse kaasati 146 
osteogenesis imperfecta patsienti 
120 perekonnast. Nendest 99 peres 
ei olnud haigust varem esinenud 
ja 21 perekonnas oli osteogenesis 
imperfecta teada. Kõikidel patsien-
tidel olid skeleti deformatsioonid, 34 
patsiendil olid luumurrud esinenud 
juba enne sündi. Leiti 18 patsienti 
(12,33%), kellel oli esinenud elu 
jooksul üle 30 luumurru. Keskmine 
luumurdude arv oli 13,23. Skeletivä-
listest tunnustest esinesid sinised 
skleerad 117-l ja kuulmislangus 26-l 
osteogenesis imperfecta patsiendil.
Dent inogeneesi hä ire esines 
60,96%-l osteogenesis imperfecta 
patsientidest. Geneetilise analüüsi 
tulemuste hindamisel leiti tugev 
korrelatsioon osteogenesis imper-
fecta ja I tüüpi kol lageenihäire 
esinemise vahel. Osteogenesis imper-
fecta patsientidel esines mitmeid 
hambumushäireid ning puuduvate 
hammaste hulk oli oluliselt suurem 
võrreldes kontrollrühma patsien-
tidega. 
Kollageeni COL1A1 mutatsioone 
esines 36,3%-l ja COL1A2 mutat-
sioone 23,1%-l patsientidest ning 
seda on vähem kui teistes populat-
sioonides. Samuti avastati uurimu-
sega mitmeid uudseid patogeenseid 
variante, mida varasemates uuri-
mustes leitud ei ole. 
Uuringuga leitud osteogenesis 
imperfecta patsientide suur hulk ja 
nende hulgas raske kliinilise pildiga 
patsientide suurem arv näitab, et 
haigus on Vietnamis suure tõenäosu-
sega jäänud varem paljudel juhtudel 
diagnoosimata. Uuringu tulemusel 
selgus ka, et kollageeni mutatsioo-
nide arv on Vietnami patsientidel 
võrreldes teiste, sh Aasia populat-
sioonidega väiksem. 
Uur ing nä itas ,  e t  V ie tnami 
patsientidel esinev osteogenesis 
imperfecta on unikaalne nii feno-
tüübilt kui ka genotüübilt.
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